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Informe  de  casos  de  acidosis  
diagnóstico
Case  report  of  renal  tubular  acidos
Sr. Director:
La acidosis tubular renal (ATR) es la alteración ﬁsiopatológic
del metabolismo ácido-base, caracterizada por la presenci
de acidosis metabólica hiperclorémica, que se origina por l
pérdida renal de bicarbonato o por la reducción en la excre
ción tubular renal de hidrogeniones1. La sospecha de ATR s
basa en la presentación clínica de diversos signos y sínto
mas  como anorexia, vómito, poliuria, polidipsia, detención de
crecimiento, debilidad muscular, raquitismo, nefrocalcinosi
y sordera nerviosa2. El diagnóstico se corrobora con los exá
menes de laboratorio que deben incluir la demostración d
acidosis metabólica hiperclorémica, con hiato aniónico san
guíneo normal y con pH sanguíneo menor a 7,35, en paciente
con acidosis metabólica descompensada. En el caso de ATR
secundaria, es importante determinar el diagnóstico de l
enfermedad sistémica que la origina1. Importante mencio
nar que las pérdidas intestinales de bicarbonato, ya sea po
diarrea o fístulas, son causa frecuente de las mismas altera
ciones ácido-base, por lo que deben estar ausentes al hacer e
diagnóstico de ATR.
En México se ha informado que existe un sobre diagnós
tico de ATR3,4, y se ha asociado con alergia4-6, motivo por e
cual realizamos un estudio con el objeto de corroborar el diag-
nóstico de ATR en nin˜os provenientes de diferentes fuentes
hospitalarias. Se incluyeron a 170 nin˜os con diagnóstico pre-
vio de ATR, la mayoría recibiendo tratamiento con alcalinos. Seartículo Open Access bajo la licencia CC BY-NC-ND
(http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/).
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bular  renal  y errores  de
 and  misdiagnosed
retiró el tratamiento de 5 a 7 días previos a la valoración inicia
que consistió en la historia clínica, exámenes de laboratorio y
valoración por el departamento de alergia. Solamente se con
ﬁrmó el diagnóstico de ATR en 3 pacientes (1,8%); uno con ATR
distal y 2 con ATR secundaria a cistinosis, que se acompan˜aron
de síndrome de Fanconi, ninguno de ellos tuvo alergia. El diag
nóstico previo de ATR en el resto de los pacientes fue erróneo
teniendo como causas de fallo de medro otras condicione
como deﬁciencia alimenticia, síndrome de Turner, giardiasis
enfermedad celíaca, talla baja familiar, raquitismo hipofosfa
témico, deﬁciencia de coenzima Q10 y cardiopatía, entre otras
A continuación se describen los casos con ATR:
Caso 1. Paciente femenino de 12 an˜os, eutróﬁca, con medi
das antropométricas normales para la edad y el sexo. Al me
de edad se diagnosticó de ATR, y desde entonces recibe solu
ción de citratos con potasio. Al tercer día de suspender e
tratamiento alcalino presentó vómitos, acidosis metabólica
pH sanguíneo 7,22; [HCO3−] 10 mmol/l; hiato aniónico sanguí
neo 11; K+ 2,2 mEq/l; Cl− 114 mEq/l; calcio/creatinina en orina
1,38; pH urinario: 7,5. Se reinició el tratamiento alcalino: bicar
bonato y potasio. Ultrasonido renal: nefrocalcinosis medula
grado III. Estudio molecular: mutación del gen ATPV60A4, no
descrita previamente en la literatura internacional, que será
motivo de una publicación posterior.
Caso 2. Paciente masculino de 22 meses, con detención
del crecimiento desde el sexto mes. A los 11 meses se realizó
el diagnóstico de ATR distal, con vómito, polidipsia y poliuria,
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y recibió tratamiento con solución de citratos con potasio.
Ingreso al estudio: peso 7,88 kg (p < 3); talla 71 cm (p < 3);
peso/edad 71%; peso/talla 86,3%; talla/edad 91,8%; Z IMC:
−1,47. Gasometría pH 7,39; [HCO3−] 16,2 mmol/l; K+ 3,0 mEq/l;
HPO4− 2,4 mg/dl; pH urinario: 7,5; albúmina trazas, glucosu-
ria+; hematuria microscópica, reabsorción tubular de fosfatos
45%. Administración de furosemida: no presentó acidiﬁca-
ción urinaria. Oftalmología: cristales birrefringentes en la
córnea con lámpara de hendidura. Se consideró el diagnós-
tico de cistinosis nefropática infantil. Estudio molecular del
gen CTNS (17p13, NG 012489.1 RefSeqGene): genotipo hete-
rocigoto compuesto, predictor de forma severa de cistinosis
nefropática infantil con deleción de 57 kilobases, eliminación
de los primeros 10 exones, mutación más  frecuente en pacien-
tes caucásicos, mexicanos y latinoamericanos7,8 con cistinosis
y una deleción menor previamente descrita en poblaciones
europeas9. Tratamiento con bitartrato de cisteamina, fosfatos;
bicarbonato y potasio, con evolución satisfactoria.
Caso 3. Paciente femenina de 20 meses de edad, con
poliuria, polidipsia, anorexia y detención del crecimiento.
Se sospechó de ATR y se reﬁrió nuestro instituto sin tra-
tamiento. Peso 6,9 kg (p < 3); talla 75,5 cm (p < 3); peso/edad
60,9%; peso/talla 73%; talla/edad 91,3%. Gasometría: pH
7,47; [HCO3−] 13,8 mmol/l; K+ 3,6 mEq/l; HPO4− 2,2 mg/dl;
Cl−114 mEq/l; pH urinario 7,0; glucosuria 100 mg/dl; albú-
mina+. Oftalmología: cristales corneales birrefringentes de
cistina. Estudio molecular del gen CTNS: genotipo homoci-
goto, microdeleción del exón 12, que elimina aminoácidos
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Ó6 al 349 del 7.◦ dominio transmembranal de la cistinosina,
ue conﬁrma el diagnóstico de cistinosis nefropática infan-
l, descrita en europeos10. Tratamiento con bitartrato de
steamina, fosfatos, bicarbonato y potasio.
Concluimos que la ATR es una tubulopatía de baja fre-
encia, no asociada con alergia, y conﬁrmamos el sobre
iagnóstico en México. Recomendamos el abordaje pediátrico
tegral en nin˜os con detención del crecimiento, considerar
tras enfermedades además de la ATR, con especial cuidado
 los estudios que se solicitan y su calidad. Al realizar
 diagnóstico de ATR se debe descartar la presencia de
fermedades primarias con ATR secundaria, y proporcionar
rientación y aporte nutricional apropiados.
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tudio molecular del gen CTNS de los pacientes con cistino-
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Creación  del  Grupo  de Trabajo  en  Nefrología  Diagnóstica  e
Intervencionista de la  Sociedad  Espan˜ola  de Nefrología
Creation  of  the  Working  Group  on  Diagnostic  and  Interventional
Nephrology  of  the  Spanish  Society  of  Nephrology
Sr. Director:
La Junta Directiva de la Sociedad Espan˜ola de Nefrología (SEN)
aprobó en su reunión del 9 de julio de 2014 la creación del
Grupo de Trabajo en Nefrología Diagnóstica e Intervencionista
(NDI) de la SEN. La presente carta, basada en el documento
fundacional del grupo que se puede consultar en la web de la
SEN, pretende exponer los motivos por los que es necesaria la
creación de este grupo, cuáles son sus objetivos y su plan de
actuación.
La ecografía es una herramienta esencial en la práctica de
la medicina con múltiples aplicaciones en los pacientes rena-
les. Además de ser un método diagnóstico muy informativo
e incruento, es el vehículo mediante el cual podemos reali-
zar intervencionismo sobre el rin˜ón, como la biopsia renal1–5.
Asimismo, es imprescindible para realizar diversas interven-
ciones no estrictamente renales, pero sí de la competencia del
nefrólogo, como la implantación de vías centrales o el manejo
de la fístula arteriovenosa para hemodiálisis6. Finalmente per-
mite visualizar las arterias para diagnosticar de forma precoz
la existencia de enfermedad arterial subclínica, o la evolución
de la enfermedad ateromatosa, que como sabemos es la base
de la mayoría de eventos cardiovasculares y de mortalidad en
la población general, y mucho más  en la renal7.
Por ello, es imprescindible que el nefrólogo aprenda la téc-
nica de la ecografía para poder realizarla y poder interpretar
las exploraciones ecográﬁcas en aras de un manejo más  inte-
gral y eﬁciente de sus pacientes.
La implantación adecuada en tiempo y forma del catéter
para diálisis peritoneal condiciona el pronóstico del paciente
El conjunto de las actividades anteriores se denomina NDI
subespecialidad de la nefrología en expansión, desde que se
acun˜ara su denominación y contenidos en el an˜o 20001,8–10. Ya
son varias las sociedades cientíﬁcas nefrológicas que cuentan
con grupos de trabajo al respecto, como la American Society
of Diagnostic and Interventional Nephrology (ASDIN), la Socie
dad Latinoamericana de Nefrología e Hipertensión (SLANH), la
Sociedad Argentina de Nefrología o la más  reciente Sociedad
Chilena de Nefrología entre otras.
Existe una importante demanda de formación en este
campo entre los nefrólogos espan˜oles. En la mayoría de lo
servicios de nefrología, estas actividades son delegadas a
otras unidades o servicios, existiendo una creciente insatis
facción, al ver que las necesidades de atención clínica de su
pacientes no son cubiertas de forma adecuada. La realización
de las actividades relacionadas con el diagnóstico nefrológico
cuyo eje central es la ecografía, así como la recuperación
del intervencionismo nefrológico no solo supondría una
notable mejoría asistencial, sino también un impulso a la
especialidad, haciéndola más  atractiva a futuros residentes y
probablemente, una mejora en las salidas profesionales.
Consciente de esta demanda, la Junta Directiva de la SEN
ha promovido la realización de diversos cursos universitarios
como los Máster Universitarios de Imagen de los Servicio
de Nefrología del Hospital Universitario «Ramón y Cajal» de
Madrid (Universidad Alcalá de Henares) y del Hospital Univer
sitario Arnau de Vilanova (Universidad de Lleida) o el curso
de ecografía del acceso vascular del Hospital de Sabadell.
La creación de un Grupo de Trabajo en NDI creemo
que podría dar un gran impulso a la difusión de esta disciy de la técnica. El nefrólogo está capacitado para la colocación
y retirada de los catéteres peritoneales y, de hecho, en algunos
servicios espan˜oles así ocurre.plina y permitiría una mayor participación de los nefrólogos
espan˜oles en la misma, lo que podría hacer más  atractiva la
especialidad para las futuras generaciones8–10.
